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Objectifs 

• Expliquer les bases du conseil genetique et les possibility 
de diagnostic antenatal. 

• Expliquer les problemes et les retentissements de I'arrivee 

d'un enfant souffrant de maladie genetique sur le couple et la famille. 

• Diagnostiquer la trisomie 21, en connaTtre revolution naturelle 
et les principales complications. 


L a trisomie 21, caracterisee par la presence 
d'un chromosome 21 surnumeraire, se 
traduit par un tableau clinique associant 
un retard de developpement/retard mental, 
un aspect particulier du visage et des malfor- 
mations viscerales. 

C'est la cause genetique la plus frequente de 
retard mental presente chez 1/800 nouveau-nes. 

Le risque de survenue est fortement correle a 
I'age maternel. Elle fait I'objet d'un depistage prenatal tres repandu. 

GENETIQUE DE LA TRISOMIE 21 

Trisomie libre 

La trisomie 21 est, dans 95 % des cas, liee a la presence de 
trois chromosomes 21 « libres » dans toutes les cellules de I'or- 
ganisme. Elle est dite libre et homogene. Le spermatozoi'de ou 
I’ovule ont deux chromosomes 21 au lieu d'un et I'oeuf feconde 
a ainsi trois chromosomes 21. Le caryotype s'ecrit 47, XX ou 
XY, +21 (fig. 1). 

Les etudes moleculaires basees sur I'utilisation de marqueurs 
polymorphes du chromosome 21 ont montre que le chromosome 
21 surnumeraire est d'origine maternelle dans 95 % des cas et 
que la non-disjonction est survenue le plus souvent en meiose I. 

La premiere base moleculaire identif iee dans I'etiologie des 
non-disjonctions est Alteration de la recombinaison : une dimi- 


nution du taux de recombinaison a en effet ete observee pour 
les bivalents 21 non disjoints en meiose I par rapport au taux de 
recombinaison des bivalents qui segregent normalement. De 
plus, une localisation inhabituelle des echanges, trap centrome- 
rique ou trop distale, augmente la probability de non-disjonction 
pour ces chromosomes 21. 

Le seul facteur de risque clairement identifie est I'age maternel. 
Cet effet est bien documents, mais la relation entre age maternel 
et alteration de la recombinaison n'a pas encore ete demontree 
de fagon precise. 

Un mecanisme en deux etapes a ete incrimine : 

- etablissement d'un bivalent susceptible a la non-disjonction 
par alteration de la recombinaison (par exemple avec un seul 
echange distal). Cette alteration de la recombinaison survenant 
au cours de la vie fcetale est independante de I'age ; 

- non-disjonction a la premiere division de meiose de ce bivalent 
susceptible. Ce second evenement est dependant de I’age mater- 
nel et traduit le vieillissement de la machinerie meiotique sous 
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iii'ww Caryotype trisomie 21 iibre en bandes R (RHG). 


I’inf luence de I'age et de I'environnement : modification du f useau, 
des proteines de cohesion, des chromatides soeurs, des microtubules... 

Dans ces cas de trisomie Iibre, I'etude des caryotypes parentaux 
est inutile. 

Translocation robertsonienne 

Dans 3 a 4 % des cas de trisomie 21, le chromosome 21 sup- 
plementaire est transloque sur un autre chromosome acrocen- 
trique (13, 14, 15 ou 22). II s'aqit alors d'une trisomie 21 par trans- 
location robertsonienne. Le nombre total des chromosomes reste 
a 46 chromosomes. Le caryotype s'ecrit, par exemple en cas de 
translocation avec un chromosome 14 : 46, XX ou XY,der(14;21) 
(q10;q10) [fiq. 2]. Exceptionnellement, le chromosome 21 supple- 
mentaire est transloque sur un chromosome 21 (translocation 
entre chromosomes homologues). Ces translocations surviennent 
de faqon accidentelle, de novo, ou sont heritees d'un parent qui 
porte la translocation a I'etat equilibre. Le caryotype du parent 



hiuhim Trisomie 21 par translocation robertsonienne 
der(14;21) (q10;q10) en bandes G. 


porteur est alors a 45 chromosomes, ainsi en cas de translocation 
14;21, il s'ecrit : 45, XX ou XY, der(14;21) (q10;q10). Le caryotype 
des parents doit done etre realise systematiquement en cas de 
trisomie 21 par translocation. 

Plus rarement, une partie du bras long du chromosome 21 est 
transloque sur un chromosome non acrocentrique realisant une 
trisomie partielle du chromosome 21 par translocation reciproque. 

MosaTque 

Enfin, dans 1 a 2 % des cas, la trisomie 21 est en mosai'que, 
e'est-a-dire que le sujet a deux lignees cellulaires differentes, 
I'une normale a 46 chromosomes, I'autre trisomique a 47 chro- 
mosomes. La mosafque traduit une non-disjonction survenant 
cette fois en mitose, apres la formation du zygote. Le retentis- 
sement phenotypique est extremement variable et depend du 
moment de formation de I'anomalie et de la repartition des 
cellules anormales dans I’organisme. 


QU'EST-CE QUI PEUT TOMBER A L'EXAMEN ? 


I Void une serie de questions qui, a partir d’un exemple de cas 

clinique, pourrait concenter Fitem « Problemes poses par les maladies 
chromosomiques : la trisomie 2 1 ». 


Vous etes appele a la suite de la nais- 
sance d’un nouveau-ne de sexe mascu- 
lin (poids : 2 800 g, taille : 48 cm a terme, 
perimetre cranien : 32 cm), trouve hypo- 
tonique et dysmorphique par la sage- 
femme. Effectivement, vous trouvez cet 
enfant dysmorphique avec une brachy- 
cephalie, une face plate, des fentes pal- 


pebrales obbques en haut et en dehors 
et une langue protruse. Vous conlirmez 
egalement l’hypotonie. 

O Quel diagnostic evoquez-vous en 
premier lieu et sur quels arguments ? 

0 Citez d’autres signes morphologiques 
qui seraient en faveur du diagnostic. 

0 Quel examen va vous apporter un 


diagnostic de certitude ? Quels sont les 
resultats possibles ? 

0 Quelle(s) malformation(s) allez-vous 
rechercher en priorite en periode neo- 
natale ? Quelle en est la frequence ? 
L’examen que vous avez prescrit 
confirme le diagnostic clinique. La 
niantan a 35 ans et vous demande s’il y a 
un risque de recurrence pour un pro- 
chain enfant, et si oui, de combien est-il ? 
0 Quelle est votre reponse en fonction 
des resultats du caryotype ? • 
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POINTS FORTS 


Le conseil genetique est donne essentiellement dans deux 
circonstances : apres la naissance d'un enfant trisomique ou lors 
d'un diagnostic prenatal. 

Apres la naissance 

Apres la naissance d’un enfant trisomique 21, les parents s'in- 
quietent souvent du risque de recidive (recurrence) de i’anomalie 
pour une grossesse ulterieure. 

1. Trisomie libre 

Si la trisomie 21 est libre, le risque de recurrence est fonction 
de I'age de la mere a la naissance de I'enfant trisomique : si la 
mere est agee de moins de 30 ans a la naissance de I'enfant tri- 
somique et qu’elle envisage une grossesse avant 30 ans, le risque 
de recurrence est celui lie a I'age multiplie par un facteur 8. Si elle 
envisage une nouvelle grossesse alors qu’elle a plus de 30 ans, 
le risque est celui lie a I'age multiplie par 2,2. Par contre, si la mere 
avait plus de 30 ans a la naissance de I'enfant trisomique 21, son 
risque lors d'une grossesse ulterieure est celui lie a I'age multiplie 
par 1,6 (tableau 1). 

Des facteurs genetiques intervenant dans la meiose et non 
encore identifies ou un mosa'i'cisme parental somatique ou ger- 
minal peuvent ainsi etre evoques chez les femmes jeunes ayant 
eu un enfant trisomique 21. 

2. Trisomie par translocation 

Si I'enfant est trisomique par translocation, le caryotype paren- 
tal doit etre realise. S'il est normal, le risque de recurrence est 
surement peu different de ce qui vient d'etre vu. Si Tun des 
parents porte une translocation robertsonienne, le risque depend 
du sexe du parent porteur : ainsi pour la translocation (14;21) le 
risque est de 10 a 15 %, si la mere porte la translocation, contre 
2 a 5 % si c’est le pere. Dans le cas exceptionnel d'une trans- 
location parentale entre deux chromosomes 21, le couple ne 
peut avoir que des enfants trisomiques 21. Lorsque I'un des 


Em Risque estime de recurrence 

de la trisomie 21 en fonction de Fage 
de la mere a la naissance du cas 
index et a la nouvelle grossesse 


AGE DE LA MERE 

RISQUE DE RECURRENCE 

Cas index < 30 ans 
Grossesse ulterieure < 30 ans 

risque lie a I'age x 8 

Cas index < 30 ans 
Grossesse ulterieure > 30 ans 

risque lie a I'age x 2,2 

Cas index >30 ans 

risque lie a I'age x 1,6 


a retenir 

Le depistage de la trisomie 21 par etude des marqueurs 
seriques permet de detecter environ 60 % des grossesses 
trisomiques 21 avec un taux de faux positif de 5 % environ. 
La trisomie 21 concerne 1/800 naissances. 

La prise en charge de I'enfant trisomique 21 est : 
-»medicale : 

- suivi regulier (complications), 

- surveiller le poids, consiqnes dietetiques, sport, 

- hygiene corporelle (peau seche, acne, mycoses), 

- depistage des otites sereuses ; 

-tkinesitherapique (hypotonie, attitudes vicieuses) ; 
-»dentaire ; 

-»orthophonique ; 


-tpsychologique : 

- accompagnement des parents, 

- depistage des troubles du comportement ou des troubles 
psychiatriques chez I'enfant ; 


-»sociale : 

- scolarisation en milieu ordinaire, 

- orientation dans des structures specialises, 

- insertion professionnelle (centre d'aide par le travail, CAT). 


( v . MINI TEST DE LECTURE, p.1376) 


chromosomes acrocentriques concerne est un chromosome 15, 
I'existence d'une eventuelle disomie uniparentale maternelle ou 
paternelle du chromosome 15 doit etre signalee. 

Conseil genetique prenatal 

Une consultation prealable de conseil genetique est obligatoire 
avant tout diagnostic prenatal. Elle a pour but d'informer le couple 
sur le risque de donner naissance a un enfant porteur d'une ano- 
malie chromosomique. Ce risque depend de I'age maternel, des 
antecedents familiaux, de la surveillance echographique et des 
examens biologiques realises en cours de grossesse. II est important 
d'expliquer le risque de perte fcetale accidentelle liee au prele- 
vement et d'informer le couple des resultats possibles de I'etude 
chromosomique, sans oublier les resultats inattendus ou d'inter- 
pretation difficile. 

Diagnostic prenatal 

Le diagnostic prenatal des anomalies chromosomiques, et 
done de la trisomie 21 (la plus frequente des anomalies chromo- 
somiques), implique un prelevement invasif : 3 types de prelevement 
sont possibles : I'amniocentese, le plus repandu, est realisee a 
partir de la 15 e semaine d'amenorrhee (SA) ; le prelevement de 
villosites choriales (PVC) a partir de la 11 e SA ; et, plus rarement, 
le prelevement de sang foetal a partir de la 18 e SA. 

Outre les cas d’antecedents de naissance d'enfants triso- 
miques, des considerations ethiques d'une part, le cout eleve du 
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CONSEIL GENETIQUE - ESTIMATION DU RISQUE 


10-12* SA -» echographie 


Datation de la grossesse 
Mesure de la clarte nucale 


Clarte nucale normale 




Clarte nucale pathologique 


t 

15-18* SA -» dosage 
des marqueurs seriques 


CONSEIL GENETIQUE 


Prelevement des villosites 
choriales 


Risque calcule < 1/250 


Risque calcule > 1/250 


Pas de diagnostic 
prenatal propose 

T21 : risque faible 
si echographies 22 e SA 
et 32 e SA normales 


CONSEIL GENETIQUE 


Amniocentese 


Depistage de la trisomie 21 durant la grossesse. 


prelevement et de I'analyse du laboratoire d'autre part, font 
reserver le remboursement du diagnostic antenatal aux femmes 
relevant dedications precises (fig. 3). 

Age maternel de 38 ans ou plus 

L'age maternel eleve est le seul facteur de risque clinique 
connu a I'heure actuelle. Le risque de donner naissance a un enfant 
trisomique augmente de fagon quasi lineaire jusqu'a 30 ans, puis 
il augmente de fagon exponentielle. Quelques ordres de grandeur 
peuvent etre retenus : 1/1 500 a 30 ans, 1/400 a 35 ans, 1/100 a 
40 ans, 3/100 a 45 ans. En raison des pertes spontanees des 
foetus trisomigues tout au long de la grossesse, les risques sont 
plus eleves au moment de I'amniocentese ou du prelevement de 
villosites choriales qu'ils ne le sont a la naissance. En France, le 
seuil, pour la prise en charge financiere du caryotype foetal par 
les organismes sociaux, est fixe a 38 ans revolus au jour estime 
pour le terme de I'accouchement. 

Marqueurs biochimiques maternels 

L'usage des marqueurs seriques du deuxieme trimestre s'est 
generalise depuis une vingtaine d'annees et permet de detecter 
la trisomie 21 chez les femmes jeunes sans antecedent. Les mar- 
queurs les plus largement utilises sont I'hormone gonadotrophine 
chorionique (hCG), I’alpha-foetoproteine (AFP) et I'cestriol non 


conjugue. Cette combinaison est connue sous le nom de « triple 
test ». Les taux seriques de ces facteurs varient avec l'age ges- 
tationnel et le statut du foetus : lorsque le foetus est trisomique 
21, les taux d’AFP et d'oestriol sont abaisses et celui d’hCG est 
augmente. Le dosage d’au moins deux de ces trois facteurs (le 
plus souvent hCG + AFP) est realise entre la 15 e et la 18 e semaine 
et la probability de donner naissance a un enfant trisomique 21 
est calcule sur la base des resultats et de l’age de la patiente. Le 
test est considere comme positif et est une indication a un dia- 
gnostic prenatal chromosomique lorsque le risque calcule est 
superieur ou egal a 1/250. 

Le depistage par ces marqueurs seriques maternels permet 
de depister 60 % des foetus trisomiques 21 avec 5 % de faux positifs. 
Ainsi un test normal reduit la probability de donner naissance a 
un enfant trisomique 21 mais ne I'exclut pas. 

Decouverte a ('echographie 
d'une ou plusieurs malformations 

La surveillance echographique realisee en cours de grossesse 
est tres utile au depistage de la trisomie 21. Au deuxieme trimestre 
(echographie de la 22 e semaine) le tableau echographique peut 
etre tres evocateur s'il associe par exemple un canal atrioventri- 
culaire et une stenose duodenale. D'autres signes doivent etre 
pris en consideration a ce terme de la grossesse surtout s'ils sont 
associes : retard de croissance, discrete ventriculomegalie, hyper- 
echogenicite intestinale, pyelectasies. 

Un cas plus delicat est celui des « signes echographiques 
mineurs », qui, quand ils sont isoles, n'augmentent que modere- 
ment le risque chromosomique. Ce sont par exemple des femurs 
courts ou la clinodactylie du 5 e doigt. Ces signes doivent etre inter- 
pretes en tenant compte des autres facteurs de risque. 

Parmi les « signes d'appel » echographiques, la mesure de la 
clarte nucale au premier trimestre (11 e ou 12 e semaine) tient une place 
a part. Son augmentation liee a un cedeme sous-cutane a la base 
de I’occiput n'est pas a proprement parler une malformation mais 
un bon signe d’appel en faveur d'une trisomie 21. Sous reserve 
d’un controle de quality strict de la mesure, la performance de 
celle-ci, en termes de depistage, est au moins egale a celle des 
marqueurs seriques maternels. En combinant age maternel et 
mesure de la clarte nucale, le taux de depistage de la trisomie 21 
est de 63 % avec 5 % de faux positifs. Par analogie avec les mar- 
queurs seriques, il est classique de discuter un geste invasif quand 
le risque d'aneuploTdie est calcule superieur a 1/250. 

Meme s’il existe un consensus professionnel pour ne proposer 
un diagnostic cytogenetique invasif qu'en cas de risque accru, le 
choix de recourir ou non au diagnostic prenatal revient, finalement, 
a la femme enceinte elle-meme. Ce choix ne peut etre reduit a 
des considerations chiffrees ou a un seuil de risque consensuel, 
car il met en jeu des considerations ethiques et une valorisation 
differente pour chaque individu du risque de fausse couche iatro- 
gene et du risque d'aneuplol’die. Toute la difficulty est aujourd'hui 
d'apporter une information intelligible aux families auxquelles 
est propose un depistage, ce qui reste une des limites de cette 
strategie de depistage de masse. 
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Actuellement, les 2 indications, signes d'appel echographiques 
et signes d’appel biologiques conduisent a un depistage des ano- 
malies chromosomiques « sequentiel » : mesure de la clarte 
nucale a 11-13 SA, puis dosage des marqueurs seriques a 15-17 SA, 
puis echographie morphologique a 22 SA ce qui conduit a un 
nombre d’amniocenteses tres eleve de I’ordre de 10 %. Optima- 
lement, il faudrait etablir en une fois un risque combine indivi- 
duel tenant compte de Page, de la mesure de la clarte nucale et 
du dosage des marqueurs. 


DIAGNOSTIC ET PRISE EN CHARGE CLINIQUE 
Syndrome dysmorphique du nouveau-ne (fig. 4) 

A la naissance, bien que le phenotype soit variable, il est gene- 
ralement suffisamment evocateur pour permettre le diagnostic par 
un professionnel experiments. Les signes cliniques les plus communs 
(tableau 2) sont I’hypotonie avec hyperlaxite ligamentaire et la dys- 
morphie cranio-faciale. Le profil est plat avec un nez reduit a son 
extremite du fait de I'aplasie des os propres du nez, la racine est plate 
avec un epicanthus, les fentes palpebrales sont obliques en haut et 
en dehors ; un strabisme, une blepharite et un larmoiement sont 
souvent presents, I’examen des iris montre des taches de Brush- 
field. La bouche est petite, souvent ouverte, avec une protrusion de 
la langue qui est epaisse avec parfois une glossite exfoliatrice. Le 
crane est petit, la nuque est plate et large avec un exces de peau, les 
oreilles sont petites et rondes avec une partie superieure de I’helix 
decode ou replie, souvent la racine de I’helix traverse la conque. 


BSE! Traits principaux chez le nouveau-ne 


1 Hypotonie 

1 Mains courtes et trapues 

1 Moro faible 

1 Hypoplasie de la 2 e phalange 

1 Hyperlaxite ligamentaire 

du V'doigt 

1 Exces de peau dans la nuque 

1 Pli palmaire transverse unique 

1 Profil plat 

1 Anomalies radiologiques 

1 Fentes palpebrales obliques 

du pelvis 


Les mains sont courtes et trapues avec des auriculaires courts 
et incurves et un pli palmaire transverse unique dans la moitie 
des cas, les pieds sont larges, petits et plats avec un ecart exagere 
entre les deux premiers orteils. La peau est marbree avec un 
livedo souvent intense et I'abdomen peut etre distendu avec un 
diastasis des droits ou une hernie ombilicale. 

Bilan Clinique 

L'examen clinique du nouveau-ne recherche plus particulie- 
rement des malformations externes et internes et evalue le tonus 
musculaire et I'etat neurologique (tableau 3). 

La moitie environ des enfants trisomiques 21 naissent avec une 
malformation cardiaque dont les plus frequentes sont un canal 
atrioventriculaire ou une communication interventriculaire. D’autres 


lU Malformations et complications 
frequentes 


1 Malformation cardiaque 

1 Atresie gastro-intestinale (12 %) 

congenitale (50 %) 

1 Anomalie oculaire (60 %) 

1 Leucemie (< 1 %) 

1 Cataracte (15 %) 

1 Surdite (75 %) 

1 Troubles severes 

1 Otite sereuse moyenne 

de la refraction (50 %) 

(50 a 70 %) 

1 Luxation de hanche (6 %) 

1 Maladie de Hirschsprung (< 1 %) 

1 Anomalies thyroldiennes (15 %) 


malformations peuvent etre observees et sont parfois silencieuses. 
Un echocardiogramme est done conseille chez tous les enfants. 

La recherche d’un deficit auditif et d’anomalies ophtalmologiques 
est recommandee des la naissance ou dans les tout premiers 
mois, ainsi qu'un bilan thyrofdien et une numeration sanguine. 

Des vomissements et/ou des troubles du transit doivent faire 
rechercher une malformation digestive dont les plus frequentes 
sont une stenose duodenale, une imperforation anale, un mega- 
ou dolichocolon (maladie de Hirschsprung), une atresie ou une 
fistule cesophagienne. 


EVOLUTION NATURELLE ET PRINCIPALES 
COMPLICATIONS 

Donnees generates 

Le retard mental est constant et detecte des les premiers mois 
de la vie. Son degre est variable, le plus souvent leger (01 = 50-70) 
a modere (Ql = 35-50), rarement severe (Ql = 20-35). II est caracterise 
par la lenteur et le decalage des acquisitions. Bien que le niveau de 
fonctionnement soit variable, les enfants trisomiques 21 ont souvent 
une adaptation sociable meilleure que celle attendue pour leur Ql. 

La taille adulte moyenne est de 1,54 m pour les gargons et 
de 1,44 m pour les filles avec de grandes variations individuelles 
(1,35-1,74 m). L’esperance de vie etait de 49 ans en 1997 et elle 
continue d’augmenter regulierement d'environ 1,7 an/an. 

Plusieurs points requierent une attention particuliere lors du 
suivi. En particulier : aide psychologique pour la famille, supports 
financiers et medicaux dont peuvent beneficier la famille et 
I’enfant, prevention des accidents en fonction de Page, regime 
et exercice physique pour le maintien d'un poids approprie. 

Les vaccinations habituelles doivent etre effectuees. 

La prise en charge medicale, I'environnement familial, I’edu- 
cation et I’apprentissage professionnel peuvent ameliorer de 
fagon significative le niveau de fonctionnement des enfants et 
des adolescents et faciliter leur passage a Page adulte. 

II existe de nombreux referentiels pour la prise en charge des 
sujets trisomiques 21 dans I’enfance, a I’adolescence et a Page adulte. 

Education precoce 

Le retard mental est le probleme central de la trisomie 21. La prise 
en charge doit etre precoce, des 4 a 6 mois, et pluridisciplinaire 
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(centres specialises) avec des bilans reguliers permettant d'eva- 
luer la necessity de prise en charge des troubles du developpe- 
ment et de I'adapter aux besoins specifiques de I’enfant. Elle com- 
prend kinesitherapie et psychomotricite, orthophonie des 1 an 
(communication prelangagiere), ainsi qu'un accompagnement 
psychologique de I’enfant et de la famille. 

II est souhaitable que les reeducations et I'accompagnement 
psychologique soient poursuivis pendant I'enfance et I’adoles- 
cence, voire a I’age adulte pour entretenir les acquis. 

La scolarisation se fait d'abord le plus souvent en milieu ordi- 
naire puis I'enfant est oriente en fonction de ses capacites vers 
des structures specialises. L'insertion professionnelle est envi- 
sagee en milieu protege. 

Principales complications medicates 

Le suivi medical, en plus de I'education precoce visant a com- 
penser les diff icultes d'apprentissage, a pour objectif d'eviter ou 
de prendre en charge les complications medicales, en surveillant 
plus particulierement les points suivants : 

- la sensibilite aux infections, rhinites, infections respiratoires et 
surtout otites sereuses qui peuvent passer inapergues. Pour eviter 
tout surhandicap, il est conseille de faire des la naissance un bilan 
auditif et de surveiller I'audition tres regulierement ; 

- les dysfonctionnements thyrofdiens a surveiller des la naissance ; 

- les troubles digestifs tels que malabsorption, reflux gastro- 
cesophagien, hernie hiatale ; 

- les anomalies hematologiques : le risque de leucemie est mul- 
tiplie par 20. II peut exister en periode neonatale une reaction 
pseudoleucemique spontanement regressive ; 

- les complications osteo-articulaires liees a I'hypotonie, les plus 
frequentes etant la luxation de la rotule, I'affaissement de la voute 
plantaire, les attitudes scoliotiques. L'instabilite atlas-axis qui peut 
entraTner des troubles graves de compression, doit etre parti- 
culierement surveillee (radios vers 6 ans puis 10-12 ans) ; 

- les malformations oculaires avec un bilan des la naissance et 
une surveillance reguliere. Les plus frequentes sont un strabisme, 
un nystagmus, une cataracte congenitale de I’enfant ou de I’adulte ; 

- la sphere bucco-dentaire, a surveiller regulierement : la malposi- 
tion de la langue peut entraTner des anomalies de I’articule dentaire, 
des pyorrhees et des parodontoses pouvant entraTner la perte 
des dents. Chez I’enfant, I'eruption des dents est desordonnee ; 

- les troubles cutanes, frequents : peau seche et rugueuse, acro- 
cyanose, ichtyose, hyperkeratose localisee, ongles dysplasiques ; 

- le vieillissement precoce avec I’apparition possible d'alterations 
psychiatriques telles que depressions ou troubles autistiques, un 
ralentissement psychique et des signes de maladie d’Alzheimer. 


ACCOMPAGNEMENT DES FAMILLES 
Annonce du handicap 

Le diagnostic doit etre imperativement confirme par le caryo- 
type. Les deux parents sont informes simultanement des resultats 
et des implications de ce caryotype, des manifestations cliniques 



Enfant trisomique 21. Syndrome dysmorphique 

(face et profil). 


potentielles du syndrome, de la grande variability individuelle et 
des signes lies au syndrome presents chez leur enfant. 

Lors de I’annonce, les parents ont des reactions de peur, de tristesse 
et de confusion. Ils se posent de nombreuses questions sur I’avenir de 
leur enfant et doivent pouvoir exprimer librement leurs emotions. L'an- 
nonce doit etre faite par une personne connaissant la maladie et 
doit s'accompagner de paroles positives. Les differents modes de 
prise en charge doivent pouvoir etre discutes. La necessity et les bene- 
fices d’une prise en charge multidisciplinaire et precoce, des les 
premiers mois, des diff icultes rencontrees doivent etre soulignes. 
Des sources d’information et les contacts possibles, livres recom- 
mandes, sites Web, associations de parents, doivent etre proposes. 

L’information a donner aux autres membres de la famille (freres 
et sceurs, grands-parents) doit etre abordee et une aide proposee. 
S’il y a d’autres enfants, il est important de soutenir les parents 
afin qu’ils restent a leur ecoute. 

Suivi psychosocial 

La prise en charge sociale (ticket moderateur, allocation d’edu- 
cation speciale) doit etre demandee le plus tot possible. 

Les possibility de diagnostic prenatal et les risques de recurrence 
lors d'une grossesse ulterieure doivent etre discutes en temps 
opportun, en adressant eventuellement les parents a une consul- 
tation de conseil genetique. 

L’accompagnement de la famille et de I’entourage est indispen- 
sable pour faciliter I’acceptation de I’enfant et sa meilleure prise 
en charge possible. ■ 



> 1 re partie : « A propos d'une maladie genique : 

la mucoviscidose ». Rev Prat 2006; 56 [8] : 883-90. 

> 3 e partie : « A propos d'une maladie d'instabilite : 
le syndrome de I'X fragile ». 


Pour en savoir plus 


> Union nationale 

des associations de parents, 
de personnes handicapees 
mentales et de leurs amis 

http://www.unapei.org 

> Federation des associations 
pour l’insertion sociale des 
personnes porteuses de trisomie 21 

http://www.fait21.org 

> Orphanet 

Inserm SC11, 75014 Paris 

http://orphanet.infobiogen.fr 


t Suivi medical des personnes 
porteuses de trisomie 21 
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